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 Streszczenie   
Nosicielstwo translokacji chromosomowej wzajemnej (TCW) w rodzinie może prowadzić do urodzenia potomstwa 
z wadami rozwojowymi, bądź być przyczyną wystąpienia różnych form patologii ciąży wywołanych niezrównowa-
żonym kariotypem (monosomią/trisomią). Wielkość segmentów wyznaczonych przez położenie punktu złamania i 
rodzaj zaangażowanego chromosomu oraz płeć nosiciela wpływają na wielkość prawdopodobieństwa wystąpienia 
każdej z form patologii ciąży w rodzinie nosiciela danej TCW. Jak dotąd nie jest znana wielkość tych wskaźników w 
przypadku niezrównoważenia pojedynczego segmentu chromosomowego zarówno dla krótkiego (p) jak i długiego 
(q) ramienia chromosomu 20. 
Cel pracy: Celem badań było opracowanie indywidualnych wskaźników prawdopodobieństwa urodzenia dziecka 
z niezrównoważonym kariotypem na skutek monosomii/trisomii pojedynczego segmentu chromosomowego oraz 
wskaźników ryzyka wystąpienia poszczególnych patologii ciąży w zależności od wielkości segmentu i jego pocho-
dzenia oraz płci nosiciela w rodzinach nosicieli TCW angażujących chromosom 20 (TCW-20). Zastosowanie uzy-
skanych wyników do opracowania porady genetycznej w rodzinie z nosicielstwem unikatowej translokacji t(13;20)
(q14.1; p11.21) jako przykład ich praktycznego wykorzystania.
Materiał i metody: Dane empiryczne i cytogenetyczne o 219 ciążach 50 nosicieli uzyskano z 19 rodowodów. 
Wielkość wskaźników opracowano metodą Stengel-Rutkowski z korektą oszacowania wg Stene. 
Wyniki: Prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w rodzinach nosicieli TCW
-20p wynosi: 5,5±1,8% (9/164), w tym w przypadku nosicielstwa matczynego 4,8±2,3% (4/84), a ojcowskiego 
4,9±2,8% (3/61), natomiast w rodzinach nosicieli TCW-20q ok. 2,6% (0/20). Ryzyko wystąpienia ciąży obumarłej/
wczesnego zgonu noworodka w rodzinach nosicieli TCW-20p szacuje się na 0,6±0,6% (1/164), natomiast nosi-
cieli TCW-20q na ok. 2,6% (0/20). Ryzyko wystąpienia poronień samoistnych wynosi odpowiednio: 28,6±3,5% 
(47/164) i 50±11,2% (10/20). 
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 Wnioski: 
1.  Wskaźniki prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem, jak też wskaźniki ryzyka 
wystąpienia badanych form patologii ciąży wykazują różnice w zależności od pochodzenia i wielkości segmentu 
chromosomu 20. 
2.  Nie stwierdzono różnic w wielkości poszczególnych wskaźników w zależności od płci nosiciela. 
 Słowa kluczowe: chromosom 20 / poradnictwo genetyczne / 
     / translokacje chromosomowe wzajemne / 
 Abstract
Carriership of reciprocal chromosome translocation (RCT) in a family may be the reason for malformation at birth, 
stillbirth, early neonatal death, and miscarriage due to unbalanced karyotype (monosomy/trisomy). The size of 
chromosome segments determined by the breakpoint position, kind of chromosome involved and the carrier’s gen-
der may inﬂuence the probability rate for each category of the unfavorable pregnancy outcome in the family of the 
carrier of a particular RCT. Until now, the literature lacks reports on the risk values for particular forms of pregnancy 
outcomes in case of single segment imbalance, both the short (p) and the long arm (q) of chromosome 20.   
Objective: The aim of the study was to evaluate individual risk rates for unbalanced oﬀspring at birth for single 
segment imbalance in the form of trisomy/monosomy and a separate evaluation risk ﬁgures for diﬀerent pregnancy 
outcomes, depending on the size of the involved chromosome segment, its origin and carrier gender in families of 
RCT carriers involving  chromosome 20 (RCT-20). In addition, practical application of the obtained results in the 
family with unique RCT t(13;20)(q14.1;p11.21) carriership has been shown.
Material and methods: Total empirical data of 50 families (219 pregnancies) were collected from 19 pedigrees 
of RCT-20 carriers coming from diﬀerent collections of RCT and available references. Cytogenetic studies were 
performed by GTG technique. The probability rates of particular type of pathology related to the total number of 
pregnancies after ascertainment correction have been done by segregation analysis according to the method of 
Stengel-Rutkowski and Stene. 
Results: The probability rate for unbalanced oﬀspring at birth for carriers of RCT-20p was calculated as 5.5±1.8% 
(9/164) (medium risk). Considering parental gender of the carrier for maternal (MAT) and paternal (PAT) carriers, the 
probability rate values were similar i.e. 4.8±2.3% (4/84) and 4.9±2.8% (3/61), respectively. The risk ﬁgures for still-
birth/early neonatal deaths were found as 0.6±0.6% (1/164) (low risk), but separately for MAT and PAT carriers they 
were: 1.2±1.2% (1/84) and <0.8% (-/61), respectively. Risk ﬁgures for miscarriages were estimated as 28.6±3.5% 
(47/164) (high risk), with 32.1±5.1% (27/84) for maternal carriers and 32.7±6% (20/61) for paternal carriers. The 
risk ﬁgures for unbalanced oﬀspring at birth for carriers of RCT-20q were calculated as about 2.6% (0/20) (low risk), 
for stillbirth/early neonatal death about 2.6% (-/20) (low risk) and for miscarriage 50±11.2% (10/20) (high risk). 
Conclusions:
1.  The probability rates for unbalanced oﬀspring at birth and for diﬀerent categories of unfavorable outcomes show 
diﬀerences depending on the origin and the size of chromosome 20 segment. 
2.  There are no diﬀerences in the value of risk ﬁgures for particular form of pregnancy pathology in relation to car-
rier’s gender . 
 Key words: chromosome 20 / genetic co?nseling / 
       /reciprocal chromosome translocation /
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?kre?lenie prawdopodo?ie?stwa ?rodzenia dziecka 
z niezr?wnowa?onym kariotypem oraz ryzyka wyst?pienia 
r??nych ?orm patologii ci??y 
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p – średnia wielkość prawdopodobieństwa wystąpienia patologii tj. urodzenia 
dziecka z translokacją niezrównoważoną, ciąży obumarłej/wczesnego zgonu 
noworodka lub poronień samoistnych
pmax – prawdopodobieństwo maksymalne; a – liczba patologii po korekcie osza-
cowania
n –całkowita liczba ciąż po korekcie oszacowania; S – odchylenie standardowe
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Wyniki
Korekta oszacowania probandów 
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?rawdopodo?ie?stwo wyst?pienia r??nych kategorii pa-
tologii ci??y w rodzinach  nosicieli ???-20p i ???-20?
?????? ??????????? ????????????? ? ?????? ? ? ?? ??????? 1? 
???-20p
??????????????????? ?????????? ???????? ?? ???????????-
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Tabela I. Wyniki oszacowania prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem, ciąży obumarłej/wczesnego zgonu noworodka, poronień 
samoistnych i ryzyka wystąpienia niezrównoważonego kariotypu w diagnostyce prenatalnej po segregacji 2:2 i rozdziale przyległym typu 1 oraz po segregacji 3:1 u nosicieli 
TCW-20p i TCW-20q z uwzględnieniem płci nosiciela i punktu złamania na chromosomie 20.
Forma patologii ????
??????????????
?????????????
??????????????
????????????
??????????????
????????????
?????????????????? ?????????????????? ?????????????????? ????????????
Wskaźnik Wielkość Wskaźnik Wielkość Wskaźnik Wielkość
Wskaźnik
suma
Wielkość
suma
Dziecko 
z niezrównoważonym 
kariotypem przy 
urodzeniu
MAT
PAT
MAT?PAT?
4/84
3/61
2/19
4.8±2.3%
4.9±2.8%
10.5±6.7%
0/5
0/6
-
?
?
-
0/9
-
-
?
-
-
0/14
0/6
_
??MA 9/164 5.5±1.8% 0/11 <4.5% 0/9 ? 0/20 <2.6%
Ciąża obumarła/
wczesny zgon  
noworodka 
MAT
PAT
????????
1/84
-/61
-/19
1.2±1.2%
<0.8%
<2.6% -/20(<2.6%)
SUMA 1/164 0.6±0.6% -/20(<2.6%)
Poronienia
samoistne
???
???
MAT?PAT?
27/84
20/61
-/19
32.1±5.1%
32.7±6%
<2.6% 10/20(50±11.2%)
SUMA 47/164 28.6±?.5% 10/20(50±11.2%)
Niezrównoważony 
kariotyp u dziecka 
w diagnostyce 
prenatalnej
MAT
PAT
MAT?PAT
2/2
-
-
?
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
-
SUMA 2/2 ? - - - - - -
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2??????, ?????? ?a?an?a ?????nn? ???a?a?? ??an????a??? ?????
???????? ??a???n? ????n??a??n? ??1??2????1??1??11?21? 
? ???????n? ?????na 2a, 2??????12? ??a? ??a??????? ?a?????? 
? ??a?a ? ??????? ????an?a? ?????na 2??????1?, ????1??? 
?na???a ?????????a ???a?a?a ????????n? ???????? ???
??????an?a ????n??? ?a?????n??? ? ???? ????a????? ? ?????n?? 
?a??? ????an?a? ?????na 2?????1?????, ???1??????? 
?? ??????? na ?a?? ?????? ?an??? ???????????? ????????
n?????n???? ??????? ?????n? n?? ??? ????a???a???? ?? ????????
n?a ????????? ??a??????????????a ????????n?a ???n??? ???? 
?a??????? ?????, an? ??? ??????n?a ??????a ? ?a?a?? ??????????
?? ?????? ?????????n?? ? ??a???? ?a??????an? ?????? ana???? 
??????n??? ? ?????????an??? ?????an??? ???????an??? ?an??? 
??a ?????n n???????? ????2?? ??a? ????an? ?????n??? ?an? ??a 
?????n n???????? ????1?? ?11?? ??an????a??? ?a??a??????an? ?? 
??an????a??? ?????a ??????n??? n??????n??a??n?a ?????n???? 
?na???a ???n??????an??? ??a????a??n?? ????????n??? ??????
na 2??, ?a?? ??? ?????? ? n???????a ??1??2????1??1??11?21?, ? ?an? 
? ??????nn????a ????????? ??????? ?????? ? ?a?a?? ????????
???? na ?????? n??????n??a??n?a ?a??????? ??? ???????? 
 
Rycina 1. Dane cytogenetyczne 19 rodzinnych translokacji chromosomowych wzajemnych angażujących krótkie ramię chromosomu 20 (TCW – 20p) i 
długie ramię chromosomu 20 (TCW-20q) oraz wielkości prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w zakresie określonej 
wielkości segmentu trisomicznego wyznaczonego przez położenie punktu złamania na chromosomie 20 z uwzględnieniem form segregacji (segregacja 2:2, 
rozdział przyległy typu 1; segregacja 3:1). Translokacje zostały ponumerowane od 1-19 [1-19].
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?????n??? ?aan?a???an??? ? ??? ??an????a??? ? ???n??? ???? 
??? ??????a??? ???a?a?a, ?? ????? n??????n??a??n?? ? ?????? 
???????? 1??1??1????? ? ???????? 2??11?21????? ?? ??????a??? 
??1 ? ???????? ?????????? 1? n?? ???an???a ???????a?n???? ?? 
?????n? ??????? 
??n??? ???a???an?a ??????????n??? ???a?n???? ???????a?
???n? na ????n?? 2?? ??a??????????????? ????????n?a n???????
n??a??n??? ?a??????? ? ????????a, ? ??? ?????n?? ? ?????a??? 
n??????????a ??? ??n????? 2,2?? ?????a ?????a n????????? ???
???? ????n??? ???a???an? na ????? ??? ?????a ?????a ?????
??????, na????a?? ?????? ? ??a?n?????? ???na?a?n?? ?? ????????? 
na 22,?? ?????a ?????a ???????????
Dyskusja 
1.  Wskaźniki prawdopodobieństwa urodzenia dziec-
ka z wadami rozwojowymi na skutek niezrówno-
ważonego kariotypu
?????a???n? ?an? ?????????? ?? ?????n n???????? ????
2? ?????????? ???a???an?? n????? ???a?n???? ????????? 
??a??????????????a ????????n?a n??????n??a??n?a ?a??????? 
? ????????a n???????? ????2?? ? ????2?? ???????n??? 
?iezr?wnowa?enie kariotyp? 20p?????pter
? ?a?an?a?? ??a?n??? ???a?n?? ??a??????????????a ????
???n?a ??????a ? n??????n??a??n?? ?a???????? ? ?a?????? 
2??11????? ? ?????? ???????? ??? ??n?????? ?????a??? ? ???
??????a ? ??n??? ???? ?a???? ????an???? ??????a?? ? ??????
?a??? ?????????????? ??????????? ????????n??? ? ?????na?? 
n???????? ????2?? ???a???an? ?a?? ?,?? ???1??? ? ????a ???
???a ????n????? ???? ?? ???a?n?? ????? ? ?a?? n????? ? ??????
nan?? ? ?an??? ???n????????????? ? ????, ?????? ??a n???????? 
????2?? ?????n??? ???????? ??a??????????????a ??????n?a 
??????a ? ?a?a?? ??????????? ?a?? 2?? ???2?? ???? ?a???? 
??????????, ?? ? ?a?an?a?? ??a?n??? ???a?n?? ??a????????????
???a ???????n? na ?????a??? ???????? ?????? ?????an??? ?an??? 
????????n??? ? ??????????n??? ???????a?? ? ?????nan?? 
?? ?????? ?an??? ????an??? ????? ???n????????????? ?1?? ????
?? ? ?a?an?a?? ??a?n??? ? 2? ???? ? ?a?an?a?? ???? a??????? ? 
??? ???n??? ???? ??n??a? n?? ????? ? ?nn?? ??????n????, a?? ??? 
? ????????nn???? ?????? ???? ???n?????? ??? ??????n??? ??n??? 
??a?an?a ? ??????? ????????? ?a???n?a ?????????? 2?? ???? 
?? ? ??n?????n??? ?????a? na ?a?a????? ??n?????n? n???????
n??a??n??? ?????n?? ? ????????a ? ????a???? ?? ???an????n?a 
??a?? ????????a ?? ?????n? ??????? ??a????, ?? ?? ?n?????? 
?????n? ???????????? ????a n??????n??a??n?? ? ?an?? ??? 
??? ???????? ??a??????????????a ???? ?????a ???? 
? na???? ??a?? ????????a????? ????n ??????? ?????n n??
??????? ??? ? ??????n??? ??n??? ??a?an?a ? 2??12?1 ??a? ???
??na???? ????????? ? ??????n??? ??n??? ??a?an?a ? 2??11?1? 
?? ???????n?? ?an??? ???????? ?????n n???????? ??? ? ???????
n??? ??n??? ??a?an?a ? 2??12?1 ???????? ??a??????????????a 
??n????? ?,?? ? ???? ??? ???????????ana ?a?? ?an? ??????n?
n? ??a ?????n n???????? ??? an?a???????? ?????n? 2??11?1???
???? ? ??a?? ?a? ???n????????????? ? ???? ????an? ??? ????n 
??????? ?????n n???????? ??? ? ??????n??? ??n??? ??a?an?a 
? 2??11?2 ? ???? ????????? ?????n n???????? ??? ? ??????n??? 
??n??? ??a?an?a ? 2??11?1 ???? ? ???? ??????? ??n??? ?? ????
n?? ??? ?? ?????an??? ????? na? n?? ????? ? ?????? ?n??????? 
??????n????, a?? ???n??? ? ????????nn???? ?a?an?? ?????? ? ??a?? 
na ???????? ?????????? ??a?????n? ?a??????an?? ?????an??? ???
n???? ?? ???a???an?a ????????? ??a??????????????a ??????n?a 
??????a ? n??????n??a??n?? ?a???????? ? ?????n?? n???????a 
??an????a??? ??1??2????1??1??11?21? ?????????an? ?an? ??a?n??
?n?????????? ????, ?? ????????? ? ?a? ????? n??????n??a?
??n???, ??????????? ??a??? ?a?? ??????? ?a??? ?????????? 
2?, ???????a ?? ?????n? ??????, ?a???n? ? ?????? ??n????
??? ?a? ? ????????? ???n???n?? ?????? ?????????? ??n?????? 2?? 
?a? ? ?????? ???????? 2?? ???? ?? ?a?na ?nan? ? ??a?a????????? 
??? ????n??? ???ana?? ??n????? ?a???n? ???????????n??? ?a? 
? ?a?a?? ???????????? ???? ?n? ?????a?a? n?? ????? ?a?? 
??n?? ??an????a??? ?????????????, a?? ?a??? ??????? ??????? 
 
Rycina 1. Karta porady genetycznej nosicieli translokacji t(13;20)
(q14.1;p11.21) 
a. Zapis translokacji. Pary chromosomów 13 i 20 zaangażowanych  
    w translokację wraz z chromosomami homologicznymi, barwione  
    metodą GTG z interpretacją punktów złamania wg ISCN (2009) na  
    chromosomach prawidłowych i pochodnych (der).  
b. Rodowód rodziny zarejestrowanej z powodu niepowodzeń ciążowych  
    Legenda:  – nosiciel translokacji  
c. Schemat kwadriwalentu mejotycznego z zaznaczeniem fragmentów  
    ulegających niezrównoważeniu po segregacji 2:2 i rozdziale przyległym  
    typu 1, segregacji 3:1. 
d. Prognozowanie prawdopodobieństwa wystąpienia różnych patologii  
    ciąży wskutek niezrównoważonego kariotypu oraz wystąpienia  
    niezrównoważonego kariotypu w diagnostyce prenatalnej. 
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??? ??????a??? ???????????, ??? ??? ???????na??? ????????n?? 
? ??n??? ?n?????? ??????n?????n?? ?1?, 1?, 1??? ???????a?n??? 
??????a ? n??????n??a??n??? ? ?????? ???????? 2??11?2????? 
? ????n??n?? ??n?????? ???????????n?? ???a??, ?a??? ? ?????, 
?a?a ????a, n?????n????a?n??? ?n???????a?na? ????????an? ?? 
1? ???????a? ?a????a?? ??n?????? 2??11?2?????? ????an? ? ? 
???n??? ????????n?? ?1?, 1??? 
?iezr?wnowa?enie kariotyp? 20?????ter
? ?a?an?a?? ??a?n??? ???????? ??a??????????????a ????
???n?a ??????a ? n??????n??a??n?? ?a???????? ? ?????na?? 
n???????? ????2?? ?? ??????a??? 2?2 ? ??????a?? ?????????? ???? 
1 ???a n???a ???????? ?a? ????? ???? ?? ????n? ???a???an?? ?a?
????? ???a?n??a? ? ?an??? ??????nn????a ??n??a, ?? ?? ??????
n? ?????? ???? ???????a? ????????? ? ??n?????? ?????n?? 
2??1?????? ?1??? ????????  ??a??? ?a???? ???????? ?a???n?a 
?????????? 2?, ?? 2??11????? ? ??n?????? ??2??1????? ????
?an? ? n???????a ? ????n??? ?a?a?? ??????????? ?1??? 
?iezr?wnowa?enie kariotyp? 20????cen?pter
? ????????a n???????? ??? ? ??????n??? ??n??? ??a?an?a 
? 2??11 ???? ?????a? n??????n??a??n?? ?????n?? 2??11??
??n????? ? ?????? ????????, ?? ?????? ???? ????? ? ??n??? 
??????a??? ??1 ??????????? ????????n???? ?a? ????? ????????
?an? ??????n??? ?????a??? ?a????? n??????n??a??n?a ?a???n? 
? ?a?an?a?? ??a?n??? ?a? ? ?a?an?a?? ???n????????????? ???? 
??n???a? n?? ????????an? ????????n?a ??? ??? ????? n???????
n??a??n?a ? ?????n??? ????????a, a?? ???????? ???????? ???a??
n??a na???a???? ?????a? ?an? ??????????, ??????n?????n? 
? ???n???n? ? ?? na??n??? ?? ????a?? n???????? ???? ???? ???? 
?a???? ???a?, ?? n??????n??a??n?? ?a??????? ???? ???????? 
2??11???n????? ?????a?? ?? ??????a??? ??1 n?? ???? ???nn??
???? ?????a ???an???a????? ???????a?n??? ??????a ?? ?????n? 
??????, ?????? ????n???, ?a?? ????????, ????a? ??? ? 1???? ????
?????n?? ??????? ? ?a?????n?a?? ??n????? ?????a???? ? ?????? 
n??????n??a??n?a ?a??????? ??????n????? ?????n?? 2??11??
??n????? ?a?? ??n?? ??an????a??? ????????????? ?a????n?? 
??1??2????11??11? ?1??? 
2.  Inne czynniki wpływające na podwyższone praw-
dopodobieństwo wystąpienia wad rozwojowych 
u potomstwa 
?an? ????????n?, ????? ?????a???n? ??a ?????n n???????? 
????2?? ?????????? ???????n?? ?a?????? ?????a ??n?????n??? 
??????n?a ??????a ? n??????n??a??n?? ?a???????? ???????n?? 
??a n???????? ??????? ????? ? ???????? ?????? ??? ???a?an? ????
na? ???n?? ? ????????? ?????a ??n?????n??? ? ?a???n???? ?? ???? 
n???????a, ?? ?????????a?? ?an? ? ??????nn????a ?11?? ? ??a?? 
na ????n??? ??n?? ?????n??n?????? na ??????????? 2? na???? 
??????, ?? ??????n??? ?????a???n??? ?a????a?? n?? ???? ??????? 
????a???a???a ?? ??????n??n?a ???? ??????, a??? ? ?an?? ?a?
????a?? ?na?a??a ??? ???na???a ?????a ???? ? ??????? ???n????
???????????? ??????? ?a????n?? ? ?????????? ?2??? ????n?? ? ?a?? 
?an??? ? ??na?? ?????n??n?????? na ??????????? 2? ?a? ????? 
???a?an?, ?? ????????a ?? na??n??? ?????????? ??n?? ?a???? ?? 
????????n?a ??????????????? ???? ? ???? ?2??? ?a???? ??? ?a??? 
????????a?, ?? ???an? ??n??????? ? n???????? ????2? ???? 
??? ????????an? na??a?? ??an? ?????????n??? ?????? ???? ????
????? ?????nn? ?????a?? ?? ??????a??? ??1? 
??n ?a? ????an??? ???? ???????a? ????????n?? ?????
????????n???? n??????????a ??n? ???????n??? na ??????????? 
2? ? ???? ???n???n? ??n?????n??? ?1?? 
3. Wskaźniki ryzyka różnych form patologii ciąży 
?????? ????? ????a??????????n??? ???n? n???????a, ?a?
???n? ? ?????na?? n???????? ????2?? ?a? ? ? ?????na?? n???????
?? ????2??, ???? n????? ? ??n????? ????????n?? ?,?? ? ??n???? 
2???? ?a????a?? ?????? ????n??? ?a?????n??? ???a???an? ?a?? 
???????, ?a???n? ? ?????na?? n???????? ????2?? ?????? 2??? 
?a? ? ? ?????na?? n???????? ????2?? ???? ????? ?a ?????a??? 
?????an??? ??????? ?a?????? ?????????n?, ?? ??????? ?????? 
????n??? ??a n???????? ????2?, ????a?? ??? ?? ????n?? ??? n????? 
??a???????????????? ??????n?a ??????a ? n??????n??a??n?? 
?a???????? ??a? n????? ??a???????????????? ????????n?a ???? 
????a????? ??? ?????n??? ???n?? n?????????? ??n??? ?? ?? 
?????n??a?n? ? ?an??? ? ??????nn????a? ?????n? ?a???n???? 
????????an? ? ?????a??? ?nn??? ??????????? ???? 
????n??? ???n??? ???? ?a??????? ????? ? ana?????an??? 
???????a?? ???? ???a???a?, ?? n??????n??a??n?? ?a??????? 
? n???????? ????2? ???? ??? ???nn????? ?????a ???an????n?? 
? ????nn?? ???????a?n???? ????????a ?? ?????n? ??????? ???
n???a? n?? ?????n??an? ??n??a?? ?a?a? ?a??????? ? ?a????a?? 
? ????n??? ?a?????n???, an? ? ?????a??? ???? ????a?????, n?? 
?????an? ?????????n???? ?????? na ??, ????? ????? n??????n??
?a??n??? ?a???????, ?????a???? ? ??n??? ??????a??? ?????????
n??, ???????? ????a??? ?? ?a? ???a?n??? ???????????? ???????
ranie dziecka in utero i ? k?n?ek?enc?i d? ???er???an?c? ?a?
?????ii ci???? ???na ?e ?rze?id??a? na ??d??a?ie ?ada? ?r???? 
?e????czne?? ??e?nik?? ??? ??nik?? ??? ?2, ??? 
?na?iza ?e?re?ac??na c?r???????? ??e?nik???c? ???e 
d???arcz?? in??r?ac?i ? ??r?ac? niezr??n??a?enia kari?????, 
k??re ???? ?????a? ? n??icie?a dane? ???? ?a?e?? d?da?, ?e nie 
?e?? ?? r??n?znaczne z in??r?ac??, k??r?c? ??r? niezr??n??a?
?enia ???na ???dzie?a? ?i? ? ????????a ?? ?r?dzeni? z ??a?i 
na ??ranicz?n? ?rze???a?n??? in utero ????????a z ?e?n??i 
??r?a?i niezr??n??a??ne?? kari????? ?d ??cz?cia d? ?er?in? 
??r?d?? ? ?e?? ?z???d? ?r??n?z??anie ??????ienia niezr???
n??a??ne?? kari????? ?rz? ?r?dzeni? ???a?a ?cen? dan?c? 
e??ir?czn?c? ? ???zcze???n?c? r?dzinac? n??icie?i ind??id??
a?n?c? ??? ? zakre?ie cz?????ci ????????ania ??r?nie? ?a???
i??n?c?, ci?? ????ar??c? i ?cze?n?c? z??n?? n???r?dk?? ?raz 
?r?dzenia dzieci z ?ada?i r?z???????i z ??a?i na z?ienn??? 
cza?? ?rze??cia ?ak ?ak za?rezen???an? ? ninie??ze? ?rac??
4. Przykład porady genetycznej z  wykorzystaniem 
opracowanych wskaźników.  
??k?rz??????c ?z??kane dane ??ka?nik?? ?ra?d???d??
?ie????a ???ed?ncz?c? ?e??en??? c?r?????????c?, k??re 
???? ??? niezr??n??a??ne ? ????????a ? r?dzinie n??icie?a 
?ran???kac?i ??1??2????1??1??11?21? ?e??d? ???redni? ???a??n?, 
?e ?ra?d???d??ie????? ?r?dzenia ????????a z niezr??n??a?
??n?? kari????e? ???e ??? ni?kie ? ?k? 2,2??? 
?a?e?? d?da?, ?e ?? ??zac??anie ?e?? ??ci???ne ?e?n?? 
???de? z ??a?i na r??nice ? ?????eni? ??nk?? z?a?ania ? ??d?
?r??k? 2??11?21, a nie 2??11?1 z dan?c? r?d???d???c? ???
k?rz???an?c? d? ??zac??ania ??d??nie ?ak d?a ?e??en?? 1??1? 
? ??r??nani? d? 1??1??1? ?r???ze ?e??en?? ???? ?????a? na 
niec? ????z? ?ie?k??? ??ka?nika ?e?? ??zac??ania z ??a?i na 
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za?ar???? ?ene??czn? ??c? ?e??en????
?ie?k??? r?z?ka ??r?nie? ?kre???n? ?ak? ????kie ??k? 
????? ??raca ??a??, ?e dane e??ir?czne ?id?czne na r?d??
??dzie ??????? ??kaz??a? na ?en z?i?zek, ?ednak ?rzekaza?
nie ??c? dan?c? k?n??????ane? r?dzinie ???inn? ??? ??a?rz?ne 
?e?n??i za??rze?enia?i? ?a?e?a???? ?rz? ka?de? k??e?ne? ??ra?
cie ci??? z?ada? kari???? ??r?ni?ne?? ???d?, c? ?ardzie? ??iar??
??dni???? ?e dane? ? dr??ie? ??r?n? ?rak ?adania kari????? ? in?
n?c? cz??nk?? r?d???d? z ??ci??enie? ????????ania ??r?nie? 
?a??i??n?c? ??r?dnia in?er?re?ac??, a?e nie ??k??cza ????i???ci 
ic? ????????ania ? z?i?zk? z r?dzinn?? n??icie????e? ?nika?
???e?, d???c?cza? nie ??i?ane? ? ?i??iennic??ie ????2??  
Wnioski 
1? ??ka?niki ?ra?d???d??ie????a ?r?dzenia dziecka z nie?
zr??n??a??n?? kari????e? ?ak ?e? ??ka?niki r?z?ka 
??????ienia ?adan?c? ??r? ?a?????ii ci??? ??kaz??? r???
nice ? za?e?n??ci ?d ??c??dzenia i ?ie?k??ci ?e??en?? 
c?r??????? 2?? 
2? ?ie ???ierdz?n? r??nic ? ?ie?k??ci ???zcze???n?c? 
??ka?nik?? ? za?e?n??ci ?d ??ci n??icie?a? 
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